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INTRODUCCION
La Fibrosis Qufstica (FQ) es la enfermedad autos6mica recesiva mas comun en la poblacion
caucasica. es causada por la atreracion del gen regulador de la conductancia transmembra-
nal de la Fibrosis Qufstica (CFTR), descrito por primera vez en 1.989, hasta el momento han
side descriras mas de 500 rnutaciones, la principal es la mutaci6n DF508, una delecion de tres
pares de bases (3 pb), la cual results en la perdida de un residuo de fenilalanina en la posici6n
508 de la prctefna, esca mutaci6n cuenta para 70% de los casos de FQ.
OBJEnVOS
Determinar e! porcentaje de la mutaci6n DF508 en Colombia, Mexico y Venezuela.
Evaluar la ocurrencia de otras mutaciones conocidas en nuestra poblaci6n para un total de 16
mutaciones.
MATERIALES Y MET-ODOS
Poblaci6n. 89 pacientes no relacionados: 45 de Mexico, 17 de Colombia y 27 de Venezuela.
Extracci6n de DNA. A partir de celulas blancas, segun el protocolo descrito por Herman et 01.,
1987 YVillalobos-Torres 1997.
peR. Para [a detecci6n directa de la mutaci6n DF508 y anehsis de los amplicones por PAGE;
Aquellas muestras que fueron negativas para DF508, 0 con genotipo heterocigoto (DF508jno
conocido), fueron amplificadas mediante PCR multiplex utilizando un set de 8 pares de primers
desarrollados por Saiki eta!., luego los amplicones fireron denaturados e hibridizados can sondas
de oligonucle6tidos alelo-especfficas (ASOS's) disefiadas para detectar las siguientes mutaciones:
DFS08, RSS3X,GS42X, GSSlD, N1303K, W1282X, Rl17H, R347P,A4SSE, DIS07, 1717-1 G>A,
R560T, 3849+10kb C>T, 621+1 G>T, SS49N (Saiki et at. , 1989, Chehab & Wall, 1992).
RESULTADOS Y CONCLUSIONES
Como se esperaba la frecuencia de la muraci6n DF508, es la mas frecuente con un rango entre
29.63% en Venezuela hasta 47,77% en Mexico; mutacianes diferentes contaron para 3.70%,
9.99% Y 11.76% para Venezuela, Colombia y Mexico, las mutaciones no conocidas contaron
para 42.22% en la poblaci6n mexicana, 50.01% en la poblacion colombiana y para 66.67% de
la poblacion venezolana.
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Estos hallazgos se compararon con las frecuencias observadas en otras poblaciones caucasi-
cas de Europa y Norteamerica. Se encontro que para los espaFioles las frecuencias informadas
para DFS08 esran entre 50-66% y para los portugueses es 52%, si se tienen en cuenta las ruras
migratorias y dadas las mezclas entre amerindios, negros y caucasicos, se puede explicar los
hallazgos con respecro a la diferencia de frecuencias; es importance enfatizar que la fi-ecuencia
mas baja se encontr6 en Venezuela, en este pars la poblacion evaluada perrenecfa a la ciudad
de Maracaibo, cerca dellago Maracaibo y cerca del mar Caribe y dellfmite can Colombia. Una
posible explicaci6n para este hallazgo se relaciona con la prevalencia de poblaci6n negra cerca
de las costas, 10 cual posiblemente hace que haya mas poblacion negra en Maracaibo que en
Bogota, que es una ciudad a 2.600 m sobre [a cordillera de los Andes.
